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[.a hemocromatosis es una enferme-
dad cuya principal caracteristica es un
aumento de la cantidad de hierro cir-
culante.

Liste trastorno metabdlico se asocia
a una alteraciéon de la distribucién del
mismo y se puede acompanar de diabe-
tes, impotencia sexual, insuficiencia car-
diaca, cirrosis hepética, hiperpigmenta-
cién de la piel, etc.

La hemocromatosis recibe otras de-
nominaciones como la de hemosiderosis
visceral> siderocromatosis, diabetes bron-
ccada, cirrosis pigmentaria o hemofuc-
sinosis correspondiendo a Trousseau en
1865 su primera descripcion.

En sucesivos trabajos Dutorner en
1885, Pierre Marie en 1895, Von Reck-
linghausen en 1899, Althausen y Kerr
en 1927, Labbé en 1931, Bezancon en
1932, Sheldon en 1935 y en 1961 actua-
lizan esta afeccién describiendo y am-
pliando las caracteristicas clinicas que le
son patognomonicas.

No siendo una afeccién muy fre-
cuente se observa en la actualidad con

mayor intensidad que antes, debido a
la puncién biopsia hepatica, que permi-
te un diagndstico certero. Es mds comun
en pacientes por encima de los 45 anos
v del sexo masculino, siendo muy raras
las formas juveniles; aunque estudios
genéticos demuestran que la afeccion
se observa en el 25 % de los descendien-
tes heterocigotas para un gen mutante vy
es comun encontrar un aumento del hie-
rro circulante en parientes de personas
afectadas, aun sin padecer la enferme-

dad.

Es posible que alteraciones genéticas
de aparicién tardia sean la causa de es
ta enfermedad; va que la hemocromato-
sis primitiva es de etiologia desconocida.
Se supone que se deberia a una altera-
cidn metabdlica del hierro, existiendo
numerosas teorias para explicar este tras-
torno; pero sin conocerse a ciencia cier-
ta cudl es la verdadera etiologia de la
misma, aungue Se Conoce que existe un
aumento de la absorcién del hierro en
el intestino, con abundante depésito del
mismo en los tejidos y disminucién de la
eliminacién.
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En la hemocromatosis secundaria, se
observa previamente un estado de ci-
rrosis hepatica, siendo el depésito de
hierro en el higado posterior a la afec-
cion.

Algunos autores sugieren el nombre
de Ferritina o Siderina para la sustancia
depositada, pues manifiestan que el hie-
rro exdgeno circulanter nada tiene que
ver con el que se produce luego de la
destruccion de la hemoglobina, con la
consiguiente liberacion del hem.

El hierro exdgeno que dekbe ser apor-
tado por los alimentos para cubrir Jas ne-
cesidades diarias es de 5 mg., siendo la
cantidad total del mismo en un indivi-
duo de 70 kg de peso de alrededor de
5 gr., conteniendo la mavor parte del
mismo la hemcglobina.

La espinaca, la lenteja, los guisantes

el higado, son los alimentos que con-
tvenen hierro en mavor cantidad, 7 mg
por 100 grs; en forma de fosfato de hle—
rro o hidréxido férrico.

Luego de la absorcién intestinal que
se realiza principalmente en el duode-
nc, pasa a la sangre v oxidase al estado
férrico para luego combinarse por lti-
mo, con una glchulina llamada transfe-
rrina o siderofilina.

Cuandce existe una disminucién de
las proteinas o cuando aumenta la canti-
dad de hierro circulante, la capacidad
de saturacién de estas proteinas fijado
ras de hiero es mavor.

El hierro se excreta por las células
mucosas descamadas del intestino, a tra-
vés de la bilis, por las células epiteliales
de la dermis exfohadas por el sudor v
la orina en menor cantldad

Para conocer la capacidad de absor-
cién intestinal, se realiza la prueba de
sobrecarga del hierro con gluconato o
sulfato ferroso en dosis de 200 mg.
observando la sideremia durante 6 a 10
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horas. Los valores normales en avunas
son de 100 gamas por ciento de suero.
En la hemocromatosis la absorcion es
menor, debido al aumento que estos
pacientes tienen en sangre, en cambio en
las anemias hipocrémicas es muy supe-
rior, debido a la avidez que existe por
el hierro.

Para permitirnos hacer una clasifi-
cacion de la enfermedad debemos di-
ferenciar las hemocromatosis primitivas
de otras afecciones en las que también
se encuentran depésitos o aumento de
la cantidad de hierro.

Stanffer v colaboradores las clasifi-
can en:

a) Hemocromatosis primitiva idio-
patica.

L) Hemocromatosis secuandaria’ ca-
si siempre asociadas a anemias
graves y crénicas.

¢) Hemocromatosis exdgena, asocia-

da a grandes transfusiones de sangre.

d) Hemosiderosis, que se acompana
de gran aumento cuantitativo en
los depésitos de hierro, sin modi-
ficaciones histoldgicas.

La fisiopatologia de la afeccién es
sumamente comple]a no conociéndose
todavia una teoria definitiva y compro-

bada.

Algunos autores mencionan el he-
cho de haber observado simplemente un
mayor depdsito de hierro en la cirrosis
portal, otros dudan de que la hemocro-
matosis sea una consecuencia de alte-
raciones genéticas vy un tercer grupo ma-
nifiesta que pudlela deberse a un dé-
ficit de piridoxina v de la enzima anti-
monooxidasa.

En algunos pueblos con utensillos
de hierro o gran cantidad del mismo en
el agua, los habitantes presentan un
aumento de los dep051tos de hierro, va
que siendo normal la ingesnén de 10



Fotografia 1

mg. diarios, éstos llegan a incorporar
hasta 100 mg.

Grosby afirma que la hemocromato-
sis se produce por un trastorno genéticc
que impide la formacién de ferritina en
las células del epitelio intestinal siendo
esta misma sustancia la encargada de

Fotografia 2

impedir la reabsorcion del hierro en el
intestino. Como se comprende entonces
al desaparecer la ferritina la reabsorcion
seria mucho mayor.

El examen anatomopatoldgico de los
6rganos afectados, es bastante caracteris-
tico de esta afeccion.
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En el higado se observa una cirrosis
con deposito de hemosiderina en la cé-
lula hepatlca estroma y eplteho de los
conductos biliares; la presencia de no-
dulos en regeneracién se observa sdlo
en la hemocrornat051s idiopética con lo
que puede diferenciarse de la hemoside-
rosis (fotografia n® 1).

El bazo presenta depésitos de hemo-
siderina. El péncreas tiene abundantes
acimulos de hemosiderina en los acinos-
ductus, islotes de Langerhans v tejido
conjuntivo, con aumento del mismo vy
degeneracion grasa. (Fotografia n® 2).

En los rinones la hemosiderina se en-
cuentra en el epitelio de los tubulos con-
torneados y en el asa de Henle.

Se aprecia en todo el tubo digestivo
un depdsito pigmentario de la mucosa
de]l mismo, camo asi también en todas
las glandulas endécrinas.

El corazén presenta una fibrosis mio-
cardica difusa con depésitos de pigmen-
to, lo que ocurre también en el siste-
ma de conduccién.

La médula ésea y el sistema nervio-

so no presentan grandes cantidades de
hierro.

El conocimiento de la histopatologia
v de la fisiopatologia asociada a las ca-
racteristicas clinicas, permite llegar al
diagnéstico certero de la afeccién. La
misma es de desarrollo instdioso con un
largo periodo de evolucién; puede co-
menzar con los signos tipicos de la ci-
rrosis, de la diabetes o por una impoten-
cia sexual o una pigmentacién de la piel
que induce al paciente a la consulta.

La pigmentacion de la plel CS mavor
en la cara, antebrazos, manos, gemta]es
v phegues cutaneos.

Es frecuente la hepatomegalia du-
ra, regular e indolora que se acompana
de dispepsia. Puede existir esplenome-
galia. La ictericia v la ascitis son tardias,
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lo mismo que la diabetes en el 50 % de
los enfermos; aunque cuando se presen-
ta en la iniciacién de la afeccién, adquie-
re real gravedad ya que se producc en
muchos pacientes una resistencia a la
insulina. Creemos oportuno mencionar
la poco frecuente asociacién de este ti-
po de diabetes con vasculo v glomérulo-
patias.

Son frecuentes los signos de hipo-
tension arterial e insuficiencia cardia-
ca con alteraciones electrocardiograficas
consistente en bloqueos de rama, extra-
sistoless Eloqueos auriculo-ventriculares,
taquicardias paroxisticas supraventricu-
lares e isquemias asociadas a complejos
de bajo voltaje y signos radioldgicos de
cardlomegaha global

Es coman la impotencia sexual con
alteraciones de los caracteres sexuales
masculinos con disminucién del tamano
testicular, del vello pubiano v axilar.

Esta constelacion de signos v sinto-
mas hace en ocasiones dificil un diag-
néstico diferencial, pero vale la pena
mencionar algunas afecciones con las
cuales debemos realizarlo siendo éstas,
la diabetes mellitus, la cirrosis a'coholi-
ca, la enfermedad de Addison, el argiris-
mo, la cirrosis biliar hipertréfica, la en-
fermedad de Banti y por supuesto con
las hemocromatosis secundarias v las
hemosiderosis con depésito anormal de
hierro pero sin reacciéon fibrosa tisular
secundaria.

La evolucién de la enfermedad cs lar-
oa el prondstico es relativamente malo;
generalmente fallecen por coma diabéti-
co, insuficiencia hepética, cardiaca o he-
morragia por varices esofagicas; es decir
aquéllas que constituven las complica:
ciones de la afeccién.

El tratamiento de las complicacio-
nes es sintomatico: la diabetes debe tra-
tarse con la dieta e insulina en grandes
dosis, la cirrosis con vitaminas v hepa-



toprotectores, la impotencia que no siem-

pre me](na con testosterena v la insufi-
ciencia cardiaca con diuréticos, digit4li-
cos, dieta hiposddica v reposo. Conjun-
tamente con el tratamiento sintoma-
tico puede realizarse el de fondo que
consiste cn impedir la ingestion de ali-
mentos que contengan gran cantidad de
hierro; alterar la absorcién de éste des-
cenciendo el pH del liquido duodenal
con gel de hidroxido de aluminio; reali-
zar sangrias repetidas para favorecer la
pérdida de hierro; o con sustancias que-
lantes que al combinarse con el hierro
favorecen la ficil eliminacién de éste
por orina.

El agente quelante méds empleado cn
la actualidad es la desferrioxamina B
que tiene gran afinidad con el hierro
trivalente, administrandosc por via oral
v parenteral. Otra sustancia quelante
que puede emplearse es la sal disidica
del acido etilen-diamino tetracético (F.
D.T.A).

Es 1til recordar los métodos auxilia-
res con que contamos para llegar a un
diagndstico de certeza de la hemocroma-
tosis.

La radiologia por intermedio de la
esplenoportografia simple o seriada puc-
de documentar una hipertension portal,
asi como también el estado de la circu-
lacién colateral v de las venas porta v
esplénica.

En los examenes de laboratorio se
puede observar hiperglucemia con glu
cosuria, hipoproteinemia con descenso
de la albdmina y ascenso de la gama
globulina; que casi siecmpre s¢ acompa-
nan de pruebas hepaticas positivas, co-
mo la de la bromosuftaleina.

El hierro sérico que estd aumentado,
también se halla elevado en la orina, en-

contrandose granulos de hemosiderina
intracelular en el sedimento,

Las punciones biopsias confirman
casi con certeza el diagnéstico clinico
presuntivo.

La biopsia de piel permite encontrar
depésitos de melamina cn las capas pro-
fundas de la epidermis, con hemoside-
rina en las glandulas sudoriparas v he-
mofucsina en el musculo liso de los
Vasos.

En la biopsia géstrica se observa de-
posito de hemosiderina en las ¢landu-
las secretantes.

En la puncién hepdtica a ciegas o
dirigida por laparoscopia se puede rea-
llzar el diagnéstico visual v luego com
probar hlstolomcamente la cirrosis con
esclerosis v deposu() de hemosiderina.

En la puncion de la médula dsea se
observa un gran aumento de la hemo-
siderina en las células reticulares.

Otro método de diagndstico com-
plementario a utilizarse, cs ¢l centelleo-
grama hepatico con biligrafina 131, ro-
jo de bengala 131 u oro radioactivo co-
loidal (Au'®®), aunque este método no
da resultados especificos para la hemo-
cromatosis.

En resumen podemos decir que el
diagndstico final de hemocromatosis lo
haremos en base a los antecedentes cli-
nicos del paciente, las biopsias necesa-
rias, un aumento del hierro sérico por
encima de 100 gammas por ciento, au-
mento de la absoruon del hierro 1ad1()—
activo, pruebas hepiticas positivas, hi-
pero]ucemla v descenso del hierro plas-
matico despues de la inveccion endove-
nosa del mismo, va que se acompana
de mavor faahdad para ligarse a la
transferrina.
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